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Επίκουρος Καθηγητής Γενετικής, Κλινικός Εργαστηριακός Γενετιστής 
Ιατρική Γενετική | Σπάνια Γενετικά Νοσήματα 

ΚΛΙΝΙΚΟΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΟ ΕΡΓΟ 

§ Προτυποποίηση μεθοδολογιών μοριακής ανάλυσης και 
στην εφαρμογή τους στο επίπεδο παροχής υπηρεσιών 

§ Μοριακή διάγνωση σπάνιων μονογονιδιακών νοσημάτων 
(Νευροαναπτυξιακών, σκελετικών, συγγενών ανωμαλιών, 
δερματικών, νεφρολογικών, καρδιαγγειακών, 
οφθαλμολογικών κ.α.) σε περισσότερα από 2000 
περιστατικά (2017-σήμερα) 

§ Προγεννητική διάγνωση σπάνιων μονογονιδιακών 
νοσημάτων σε περισσότερα από 100 περιστατικά  

§ Γενετική συμβουλευτική 

ΕΡΕΥΝΗΤΙΚΟ ΕΡΓΟ 

§ Μελέτη και χαρακτηρισμό της μοριακής γενετικής σε 
διάφορα μονογονιδιακά νοσήματα στον Ελληνικό πληθυσμό 
 

§ Tαυτοποίηση παθογενετικών μηχανισμών των σπάνιων 
γενετικών νοσημάτων 

 
§ Ανάπτυξη και εφαρμογή μεθόδων μοριακής ανάλυσης με 

σκοπό την εφαρμογή τους σε διαγνωστικά πρωτόκολλα, για 
τον γενετικό έλεγχο φορέων, ασθενών και τον προγεννητικό 
έλεγχο. 

 

ΕΠΑΓΓΕΛΜΑΤΙΚΗ ΚΑΤΑΡΤΙΣΗ – ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΗ ΕΜΠΕΙΡΙΑ 

Εργαστήριο Γενετικής, Τμήμα Ιατρικής, Δημοκρίτειο Πανεπιστήμιο Θράκης                                       08/2025 – Σήμερα 

Επίκουρος Καθηγητής Γενετικής 
 

Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής, Ιατρική, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», ΕΚΠΑ                       04/2022 – 08/2025 
Επιστημονικός συνεργάτης: Υπεύθυνος υπηρεσίας Αλληλούχησης Επόμενης Γενιάς για σπάνια γενετικά νοσήματα, ανάλυση 
και ερμηνεία δεδομένων 

 

Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής, Ιατρική, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», ΕΚΠΑ                       10/2022 – 10/2024 

Μεταδιδακτορικός ερευνητής: Εφαρμογή αλληλούχησης όλου του γονιδιώματος (Whole Genome Sequencing) σε αδιάγνωστα 
περιστατικά με νευροαναπτυξιακές διαταραχές 

 

Εθνικό Δίκτυο Ιατρικής Ακριβείας για Νευροεκφυλιστικά νοσήματα                                                        02/2024 – 08/2024 

Επιστημονικός συνεργάτης: Επεξεργασία και ανάλυση δεδομένων αλληλούχησης νέας γενιάς για τη διερεύνηση της γενετικής 
βάσης νόσου Parkinson. 
«Εθνικό δίκτυο έρευνας για την ανάδειξη της γενετικής βάσης των νευροεκφυλιστικών νόσων Alzheimer και Parkinson, την 
ανίχνευση αξιόπιστων βιοδεικτών και την ανάπτυξη καινοτόμων υπολογιστικών τεχνολογιών και θεραπευτικών στρατηγικών 
στη βάση της ιατρικής ακρίβειας» 
 

Genome Diagnostics, Radboud University Medical Center, Nijmegen                                                                                     07-08/2023 

Μεταδιδακτορικός ερευνητής – ESHG observership programme awardee: Laboratory of Genome Bioinformatics, Prof. 
Christian Gilissen (Christian.Gilissen@radboudumc.nl)   

 

Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής, Ιατρική, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», ΕΚΠΑ                       11/2017 – 04/2022  

Υποψήφιος Διδάκτωρ – Υπότροφος ΕΛΙΔΕΚ: «Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς (Next Generation Sequencing) ως εργαστηριακό 
διαγνωστικό εργαλείο σε σπάνια γενετικά νοσήματα και αξιολόγηση των ευρημάτων με βιοπληροφορικές και εργαστηριακές 
μεθόδους». (https://pergamos.lib.uoa.gr/uoa/dl/object/3197923).  

 

Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής, Ιατρική, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», ΕΚΠΑ                      09/2016 – 10/2017 

Μεταπτυχιακός φοιτητής: «Πιλοτική εφαρμογή της αλληλούχησης επόμενης γενιάς (Next Generation Sequencing) σε όλα τα 
εξόνια του γονιδιώματος (Whole Exome Sequencing) για την τυποποίηση και αξιολόγηση της μεθοδολογίας για διαγνωστική 
χρήση». (https://pergamos.lib.uoa.gr/uoa/dl/object/2019565) 

 
 

 

ΝΙΚΟΛΑΟΣ Μ. ΜΑΡΙΝΑΚΗΣ, MSc, PhD, ErCLG 
nimarinak@med.duth.gr | nickmarinakis92@gmail.com 

https://www.linkedin.com/in/nikos-marinakis/ │ https://www.researchgate.net/profile/Nikolaos-Marinakis, 
https://orcid.org/0000-0002-7078-3253  
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Εργαστήριο Μοριακής Γενετικής, Μοριακή Βιολογία & Γενετική, ΔΠΘ         09/2012 – 10/2014 
Προπτυχιακός φοιτητής: «Λειτουργική μελέτη των πολυμορφισμών p.Asp115Tyr και p.Phe175Leu του ενζύμου ΝΑΤ1 στο 
πρωτεύον Macaca mulatta (Rhesus)». 

 

ΕΚΠΑΙΔΕΥΤΙΚΗ ΚΑΤΑΡΤΙΣΗ 

Διδακτορική διατριβή  - Υπότροφος ΕΛ.Ι.Δ.Ε.Κ.          2017 – 2022 
Εργαστήριο Ιατρικής Γενετικής, Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», Τμήμα Ιατρικής, ΕΚΠΑ 
 

Μεταπτυχιακό Δίπλωμα Ειδίκευσης Κλινικής Βιοχημείας - Μοριακής Διαγνωστικής                    2015 – 2017 
Σχολή θετικών Επιστημών, Τμήμα Βιολογίας Αθηνών, ΕΚΠΑ                                                                                                                                               
 

Πτυχίο Μοριακής Βιολογίας & Γενετικής          2010 – 2014 
Σχολή Επιστημών Υγείας, Δημοκρίτειο Πανεπιστήμιο Θράκης    
                                        

ΥΠΟΤΡΟΦΙΕΣ -  ΔΙΑΚΡΙΣΕΙΣ 
• European Society of Human Genetics, National Fellowship για τη συμμετοχή στο συνέδριο European Human Genetics 

Conference 2025, Μιλάνο, Ιταλία, 24-27 Μαΐου 2025 
• European Society of Human Genetics, συμμετοχή στο εκπαιδευτικό σεμινάριο Basics in Human Genetics ErCLG course, 

Figuera Da Foz, Πορτογαλία, 04-08 Σεπτεμβρίου 2023 
• European Society of Human Genetics, Observership programme 2023, επίσκεψη στο Genome Diagnostics, Laboratory of 

Genome Bioinformatics, Radboud University Medical Center, Nijmegen, Ολλανδία 
• European Society of Human Genetics, Υποτροφία αριστείας για τη συμμετοχή στο συνέδριο European Human Genetics 

Conference 2022, Αυστρία, Βιέννη, 11-14 Ιουνίου 2022 
• Υποτροφία Ελληνικού Ιδρύματος Έρευνας και Καινοτομίας (ΕΛΙΔΕΚ) 2019-2022 για εκπόνηση διδακτορικής διατριβής 
• European Society of Human Genetics, συμμετοχή στο 30th course jointly organized by ESGM, ESHG and CEUB - Clinical 

Genomics and NGS, Bertinoro (Ιταλία), 30 Απριλίου – 5 Μαΐου 2017 

 ΕΡΕΥΝΗΤΙΚΑ ΠΡΟΓΡΑΜΜΑΤΑ 

• Εφαρμογή αλληλούχησης όλου του γονιδιώματος (Whole Genome Sequencing) σε αδιάγνωστα περιστατικά με 
νευροαναπτυξιακές διαταραχές, Μεταδιδακτορικός/κύριος ερευνητής, 11/2022 – 11/2024 

• Εθνικό δίκτυο έρευνας για την ανάδειξη της γενετικής βάσης των νευροεκφυλιστικών νόσων Alzheimer και Parkinson, την 
ανίχνευση αξιόπιστων βιοδεικτών και την ανάπτυξη καινοτόμων υπολογιστικών τεχνολογιών και θεραπευτικών 
στρατηγικών στη βάση της ιατρικής ακρίβειας, MIS 5149305, TAEDR-0534767: Επιστημονικός συνεργάτης, Επεξεργασία και 
ανάλυση δεδομένων αλληλούχησης νέας γενιάς για τη διερεύνηση της γενετικής βάσης νόσου Parkinson, 02/2024 – 08/2024 

• 3billion Exome Sequencing Research Study 2022: Designed Investigator, End the diagnostic odyssey grant. 

• Erasmus+ 2018-2020: Researcher, Connecting Genes to Rare Diseases through New Generation Sequencing (NGS) Technology 
and Advanced Teaching Methods, University of Athens (Greece), University of Antwerpen (Belgium), Istituto Ortopedico Rizzoli 
(Italy). https://www.ngenes.eu/  

ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΕΣ ΟΜΙΛΙΕΣ ΣΕ ΣΥΝΕΔΡΙΑ 

• Variants in the genome: types and disease pathomechanisms (1), GnomAD demonstration (2), Human Phenotype Ontology 
(HPO) and gene disease association (GenCC) (3), Vatiant Effect Prediction Course by HUGO, Πόρτο, Πορτογαλία, 30/10-02/11/2025 

• Variants in the genome: types and disease pathomechanisms (1), GnomAD demonstration (2), Human Phenotype Ontology 
(HPO) and gene disease association (GenCC) (3), Vatiant Effect Prediction Course by HUGO, Παλέρμο, Ιταλία, 14-16/10/2024 

• Καρδιοπάθειες: Γενετική βάση, κληρονομικότητα και μοριακός έλεγχος, 2η Επιστημονική Ημερίδα: Ενημέρωση για πρόληψη και 
αντιμετώπιση ασθενειών, Ιατρικός Σύλλογος Ρεθύμνου, 25 Μαΐου 2024 

• Πέραν της αλληλούχησης των εξονίων του γονιδιώματος, Ημερίδα Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής, 25 χρόνια ΕΙΓ, ΕΚΠΑ, Γενετική 
2024: Εξελίξεις και Εφαρμογές στην Ιατρική, 18 Μαΐου 2024 

• Η σύγχρονη Γενετική στην κλινική πράξη, Επιμορφωτικό σεμινάριο Ιατρικού Συλλόγου Ρεθύμνου, Γ.Ν. Ρεθύμνου, 07 Ιουλίου 2023 

• Βασικές αρχές βιοπληροφορικής ανάλυσης δεδομένων NGS, Σεμινάριο Τομέα Υγείας Μητέρας-Παιδιού: Βασικές αρχές και 
εισαγωγή στη μεθοδολογία της έρευνας, 01 Ιουλίου 2023 

• Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς: εργαλείο κλειδί για τη μοριακή γενετική διάγνωση, 3ο Πανελλήνιο Συνέδριο Σπάνιων Παθήσεων 
και Ορφανών Φαρμάκων, Τήνος, 15 Σεπτεμβρίου 2022 
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• Βασικές αρχές βιοπληροφορικής ανάλυσης δεδομένων NGS, Σεμινάριο Τομέα Υγείας Μητέρας-Παιδιού: Βασικές αρχές και 
εισαγωγή στη μεθοδολογία της έρευνας, 02 Ιουλίου 2022 

• NGS: Προκλήσεις και διλήμματα στην αναφορά ευρημάτων, Ημερίδα Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής, ΕΚΠΑ, Γενετική 2022: 
Εξελίξεις και Εφαρμογές στην Ιατρική, 21 Μαΐου 2022 

• Ερμηνεία ευρημάτων γενετικού ελέγχου, Ημερίδα Εργαστηρίου Ιατρικής Γενετικής, ΕΚΠΑ, Γενετική 2021: Εξελίξεις και Εφαρμογές 
στην Ιατρική, 22 Μαΐου 2021 

• Εφαρμογή αλληλούχησης επόμενης γενιάς στην κλινική πράξη, Webinar: N-Genes από τη διάγνωση στη θεραπεία, 23 Ιανουαρίου 
2021 

• Νοητική υστέρηση και αλληλούχηση επόμενης γενιάς, 3ο Συμπόσιο Κλινικής Γενετικής, Η συμβολή των νέων τεχνολογιών στην 
Κλινική Γενετική, Αθήνα 31 Μαΐου-1 Ιουνίου 2019 

• Technical basis of Next Generation Sequencing & Reporting and Databases for sequencing results, The second course: Basics in 
human genetic diagnostics-A course for CLGs in education, European Society of Human Genetics, Αθήνα 25-29 Σεπτεμβρίου 2017. 

• Functional in-vitro study of polymorphisms of the NAT1 enzyme in the primate Macaca mulatta (Rhesus), 36ο Επιστημονικό 
Συνέδριο της Ελληνικής Εταιρείας Βιολογικών Επιστημών, Ιωάννινα, 8-10 Μαΐου 2014.  

ΔΙΔΑΚΤΙΚΟ ΕΡΓΟ 

Προπτυχιακό Πρόγραμμα Σπουδών Τμήματος Ιατρικής ΔΠΘ                                                                2025-σήμερα 

• Γενετική (υποχρεωτικό μάθημα, Β’ εξάμηνο) 
• Βιολογία (υποχρεωτικό μάθημα, Α’ εξάμηνο) 
• Κλινική και Εφαρμοσμένη Γενετική (επιλεγόμενο μάθημα, Χειμερινό εξάμηνο) 

Προγράμματα εξ’ αποστάσεων διδασκαλίας ΚΕΔΙΒΙΜ-ΕΚΠΑ (e-learning)                                2022-σήμερα 

• Ακαδημαϊκός υπεύθυνος: «Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς (NGS): Βιοπληροφορική ανάλυση δεδομένων, ερμηνεία 
αποτελεσμάτων και κλινική εφαρμογή», https://cce.uoa.gr/courses-detailed/13069f9e-af0a-4b31-854c-c9778d0e73bf  

ΠΜΣ «Ιατρική Γενετική: Κλινική και Εργαστηριακή Κατεύθυνση», Ιατρική Σχολή, ΕΚΠΑ                               2017-σήμερα 

• Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς: Κλινική εφαρμογή, Βιοπληροφορική Ανάλυση δεδομένων (3 ώρες) 
• Αξιολόγηση παραλλαγών με τη βοήθεια βάσεων δεδομένων και υπολογιστικών προγραμμάτων (2 ώρες) 
• Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς: Βιοπληροφορική Ανάλυση δεδομένων - ανάλυση περιστατικών (8 ώρες) 

Επίβλεψη διπλωματικών εργασιών 
• «Μελέτη συχνότητας φορέων παθογόνων παραλλαγών σε αυτοσωμικά υπολειπόμενα γονίδια με σκοπό την αξιοποίησή 

τους για αναπαραγωγικές επιλογές». 
•  «Μοριακή διερεύνηση κολλαγόνων τύπου Ι και ΙΙ και παθογενετικοί μηχανισμοί των αντίστοιχων κολλαγονοπαθειών» 

Μέλος τριμελής επιτροπής 
• «Ανάλυση δεδομένων αλληλούχησης όλων των εξονίων του γονιδιώματος σε παιδί με ψυχοκινητική υστέρηση και 

βραχυδακτυλία» 
• «Χειρισμός των δευτερογενών ευρημάτων κατά τη διαγνωστική αλληλούχηση επόμενης γενιάς» 

ΠΜΣ «Μεταφραστική έρευνα στη Βιοϊατρική», Τμήμα ΜΒΓ, ΔΠΘ                  2022- σήμερα 

• Βασικές αρχές εφαρμογής Αλληλούχησης Επόμενης Γενιάς στη μοριακή γενετική διάγνωση νοσημάτων (3 ώρες) 

ΠΜΣ «Γενετική του Ανθρώπου – Γενετική Συμβουλευτική», Τμήμα Ιατρική, Π. Θεσσαλίας                2023- σήμερα 

• Γενετική ποικιλότητα (3 ώρες) 
• Polygenic Risk Score (PRS) στον καρκίνο (3 ώρες) 

ΠΜΣ «Εφαρμοσμένος προγεννητικός έλεγχος», Τμήμα Ιατρικής, ΑΠΘ                      2023, 2024 

• Αλληλούχηση Επόμενης Γενιάς (NGS): Ενδείξεις και ερμηνεία στον προγεννητικό έλεγχο (2 ώρες) 

ΠΜΣ «Υπογονιμότητα – Τεχνικές υποβοηθούμενης αναπαραγωγής», Ιατρική, ΕΚΠΑ                      2023, 2024 

• Μοριακός γενετικός έλεγχος και βασικές αρχές αλληλούχησης επόμενης γενιάς (NGS) (2 ώρες) 

Καθοδήγηση Διδακτορικών διατριβών 

• «Η βελτιστοποίηση της διαγνωστικής απόδοσης της Αλληλούχησης Επόμενης Γενιάς του DNA (Next Generation 
Sequencing/NGS) στην Ιατρική Γενετική, μέσω βιοπληροφορικών και εργαστηριακών διαδικασιών». 

https://cce.uoa.gr/courses-detailed/13069f9e-af0a-4b31-854c-c9778d0e73bf
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ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΕΣ ΔΡΑΣΤΗΡΙΟΤΗΤΕΣ 

o ClinGen Retina Expert Panel Gene curator (https://clinicalgenome.org/affiliation/40072/) 
o Μέλος του Συνδέσμου Ιατρικών Γενετιστών Ελλάδος (ΣΙΓΕ) 
o Μέλος της Ευρωπαϊκής Κοινότητας Γενετικής Ανθρώπου (ESHG)PanelApp Reviewer, panelapp.genomicsengland.co.uk  
o Αξιολογητής επιστημονικών άρθρων, Molecular syndromology (Karger publications), Molecular Diagnosis and Therapy (Springer 

publications) 

 

ΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΕΣ ΔΗΜΟΣΙΕΥΣΕΙΣ ΜΕΤΑ ΑΠΟ ΚΡΙΣΗ (32)  

1. Kekou K, Papadopoulos C, Svingou M, Chrysanthou-Piterou M, Nitsa E, Veltra D, Marinakis N, Tilemis FN, Dimitrios P, Arnaoutoglou M, Moschou M, Xirou S, 
Bakirtzis C, Tsivgoulis G, Papadimas GK, Sofocleous C. Insights into the heterogeneity of oculopharyngeal muscular dystrophy. Neurogenetics. 2025 Sep 
24;26(1):68. doi: 10.1007/s10048-025-00849-0. 

2. Argyropoulou OD, Marinakis NM, Charalampopoulos G, Tilemis FN, Liasis N, Manoussakis MN. IL-1R/IL-6R blockade for null NLRP12 variant-carrying Takayasu 
arteritis. Rheumatology (Oxford). 2025 Oct 25:keaf567. doi: 10.1093/rheumatology/keaf567. 

3. Chapman KA, Ullah F, Yahiku ZA, Khan S, Kodiparthi SV, Kellaris G, White HG, Powell AT, Correia SP, Stödberg T, Sofocleous C, Marinakis NM, Fryssira H, Tsoutsou 
E, Traeger-Synodinos J, Accogli A, Sciruicchio V, Salpietro V, Striano P, Muss C, Keren B, Heron D, Berger SI, Pond KW, Sirimulla S, Davis EE, Bhattacharya MRC. 
Pathogenic variants in TMEM184B cause a neurodevelopmental syndrome associated with alteration of metabolic signaling. Am J Hum Genet. 2025 Oct 
2;112(10):2381-2401. doi: 10.1016/j.ajhg.2025.08.004.  

4. Ni, C., Wei, Y., Vona, B., Park, D., Wei, Y., Schmitz, D. A., Ding, Y., Sakurai, M., Ballard, E., Li, L., Liu, Y., …, Veltra D., Marinakis NM, … Buszczak, M. (2025). A 
programmed decline in ribosome levels governs human early neurodevelopment. Nature cell biology, 10.1038/s41556-025-01708-8. Advance online 
publication. https://doi.org/10.1038/s41556-025-01708-8 

5. Marinakis, N. M., Kampouraki, A., Veltra, D., Tilemis, F. N., Vasilopoulou, M., Dokou, A., Georgiadou, E., Karavergou, E., Christolouka, M., Alexopoulos, A., Kirillidi, 
D., Goudesidou, M., Kosma, K., Sofocleous, C., & Makrythanasis, P. (2025). Unraveling the Role of WDR91: Case Report of a Previously Unrecognized Clinical 
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